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どの他の体細胞変異に比べて、EGFR 遺伝子変異陽性の肺がん患者は 2 倍以上の肺がん家族歴を有すること
が言われている。これらのことは EGFR 変異陽性肺がんの発生母地として、何らかの遺伝学的素因があるこ
とを示唆している。 
本研究では、次世代シークエンサーを用いて EGFR 遺伝子変異を持つ 3 つの肺癌家系の末梢血検体から全
エクソームシークエンスを行うことで、EGFR 遺伝子変異を伴う肺癌患者における新規がん関連遺伝子の同
定、ゲノム全体における突然変異パターンの抽出を試みた。 

















族性 EGFR 遺伝子変異陽性肺がん患者に共通する新規のMET 遺伝子変異を同定した。germ-line上に MET
の遺伝子変異が起きたことで減弱した下流シグナルを補償するように、EGFR 遺伝子変異による EGFR シグ
ナルの活性化が誘導され、その結果として EGFR 変異陽性肺がんの発症につながった、という仮説も成り立
ち、今後さらに研究を進めていく必要がある。 
  
 
 
